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Objetivos : Relatar o caso de um paciente com Doenga de Fabry com
diagndstico tardio , evoluindo para terapia renal substitutiva.

Relato de caso : Paciente do sexo masculino, atualmente com 37 anos, iniciou,
durante a infancia, quadro de febre recorrente, hipo-hidrose, acroparesia, e
angioqueratomas cutaneos nas regides periumbelical e escrotal, tratadas
empiricamente com procedimentos locais. Porém, ndo havia realizado
investigacao para esse quadro.

Em novembro de 2019, o paciente procurou atendimento com
nefrologista apds apresentar alteragao laboratorial em exame de rotina. Nesse
periodo, a alteragdo apontava para diminuigdo da taxa de filtragdo glomerular
com clearence de creatinina de 9 ml/min/1,73m? e proteinuria.

Perante a gravidade do quadro, ele foi submetido a bidpsia renal, que
confirmou o dano crénico estabelecido. Nesse interim, o paciente passou a
apresentar hipertensao arterial sistémica, além de cérnea verticilata, disturbio
nas valvulas e disfuncéo cardiacas.

Diante da histéria patologica pregressa e da sintomatologia atual do
paciente, realizou-se, posteriormente, a dosagem da enzima alfa-galactosidase
A e o sequenciamento genético do gene GLA no locus Xg22.1. Tais
procedimentos evidenciaram, respectivamente, baixo nivel enzimatico e
presencga de variante patogénica em hemizigoze no gene correspondente,
confirmando a suspeita diagnéstica de Doenga de Fabry. Em 2020, o paciente
iniciou a terapia renal substitutiva.

Concluséo : A doenga é uma sindrome genética rara, hereditaria e ligada ao
cromossomo X que cursa com a deficiéncia da enzima alfa-galactosidase,
gerando acumulo de globotriaosilceramida no endotélio vascular. Esse acumulo
€ danoso, principalmente a vascularizacao de cérebro, coragao e rins.

Portanto, notabiliza-se a urgéncia de terapia de reposi¢céo enzimatica para
evitar a progressao de danos cerebrais, como o Acidente Vascular Cerebral, e
cardiacos, como a Insuficiéncia Cardiaca; além de dirimir a dor crbnica
invalidante, que s&o condi¢des que pioram a morbimortalidade do acometido.
Outrossim, reconhece-se a possibilidade de transplante renal, juntamente a



reposicao enzimatica, pois, diante da conduta proposta, poupar-se-ia o enxerto
transplantado do impacto da doenca de base.

A Doencga de Fabry tem sintomatologia classica e acompanha muitos
pacientes desde a infancia. Logo, é importante que profissionais da saude
tenham conhecimento acerca dessa sindrome genética rara com o fito de
diminuir, precocemente, a progressao e a morbimortalidade da doenga.
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